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Dado o meu crescente interesse pelas especialidades de Pediatria e Neurologia ao longo do 
Mestrado Integrado em Medicina, propus basear o meu trabalho no âmbito da unidade 
curricular “Dissertação/Projeto/Relatório de Estágio”, num relatório de estágio, orientado pela 
Profª Doutora Teresa Temudo e co-orientado pela Drª Inês Carrilho, nas consultas de patologia 
do movimento no Serviço de Neuropediatria do Cento Hospitalar do Porto. O estágio teve a 
duração de 95 horas com início 16 de Janeiro de 2012 e término a 23 de Março de 2012. 
Este trabalho teve como principal objetivo a aquisição de competências e conhecimentos 
técnicos práticos e teóricos sobre as patologias do movimento na criança (identificação, 
diagnóstico, orientação e tratamento), bem como a capacidade de realizar consultas 
direcionadas aos doentes afetados por estas patologias. Executei diversas atividades tais 
como:  
 Colheita (anamnese e exame físico) e registo de base de dados;  
 Observação da prescrição de exames complementares de diagnóstico e tratamentos 
(nomeadamente farmacológicos);  
 Observação de aplicação de tratamentos (aplicação de toxina botulínica);  
 Observação e discussão de casos clínicos e artigos científicos (para a resolução de 
casos clínicos observados); 
 Recolha de dados epidemiológicos para realização da casuística do estágio. 
Este relatório de estágio apresenta uma descrição do tipo de patologias observadas, bem 
como uma fundamentação com base na literatura para as opções de diagnóstico, abordagem e 
tratamento das mesmas.  
As principais conclusões são que este género de patologias apresenta um elevado prejuízo 
da qualidade de vida e do desenvolvimento motor, psíquico, social e psicológico das crianças, 
necessitando de um diagnóstico precoce e um tratamento adequado (quando este existe). A 
nível pessoal a experiência foi muito enriquecedora e considero ter concretizado todos os 
objetivos propostos, embora reconheça a enorme complexidade das patologias abordadas. 
 





Given my growing interest in Paediatrics and Neurology during the Master Degree in 
Medicine, I proposed to base my work upon the extent of the curricular unit “Disertação/ Projeto/ 
Relatório de Estágio” in an Internship Report, monitored by Professor Teresa Temudo and co-
directed by Dr Inês Carrilho, in the consultations of Pediatric Neurology about pathology of the 
movement at Centro Hospitalar do Porto. The training lasted 95 hours, from January 16th 2012 
to March 23rd 2012. 
This paperwork was aimed at acquiring technical, practical and theoretical skills and 
knowledge on movement disorders in children (identification, diagnosis, counselling, treatment 
and follow up), as well as the capacity to perform guided consultation to patients affected by 
these diseases. I performed several activities such as: 
 Harvest (history and physical examination) and registration database; 
 Notice the prescription of diagnostic exams and treatment (namely 
pharmacological treatment); 
 Notice the application of treatments (botulinum toxin); 
 Observation and discussion of clinical cases and scientific articles (for the 
resolution of observed clinical cases); 
 Epidemiological data collection to perform the sample stage. 
This Report provides descriptions of types of pathologies observed as well as the literature 
basis regarding the options of diagnosis, evaluation and treatment of the pathologies and the 
patients. 
The main conclusions are that this type of pathology has negative effects on the quality of life 
and in the motor, mental, social and psychological development. Thus, the children, which are 
affected by these diseases, require early diagnosis and appropriate treatment (when it exists). 
On a personal level, the experience was very enriching and I consider that I have achieved all 
the established objectives, while having recognized the enormous complexity of the approached 
pathologies. 
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ADN: Ácido desoxirribonucleico  
ARN: Ácido ribonucleico  
AVD: Atividades de vida diária 
cm: Centimetro (unidade de comprimento)  
CMV: Citomegalovírus  
DPM: Desenvolvimento psicomotor  
DSM-IV TR: Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders, Fourth Edition, Text 
Revision  
DYT: Distonia 
ECDs: Exames complementares de diagnóstico 
ECG: Eletrocardiograma 
ECP: Estimulação cerebral profunda 
EEG: Eletroencefalograma 
EMG: Eletromiografia de superfície  
GABA: Ácido gama-amino-butirico 
Hz: Hertz - unidade de frequência 
ICARS: International Cooperative Ataxia Rating Scale 
Kg:Quilograma (unidade de massa) 
mg: Miligrama (unidade de massa) 
MS: Membro superior 
NBIA: Neurodegeneração com acúmulo cerebral de ferro 
PANK2: Pantotenato cinase 2 
PC: Paralisia cerebral  
PKAN: Neurodegeneração associada à pantotenato cinase 2 
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POC: Perturbação obsessiva compulsiva 
RM: Ressonância magnética  
SCA: Ataxia espinocerebelar 
SGT: Síndrome Gilles la Tourette 
SHADA: Síndrome de hiperatividade e défice de atenção 
SHS: Síndrome de Hallevorden-Spatz 
SNC Sistema nervoso central 
SPSS: Statistical Package for Social Sciences 
SR: Síndrome de Rett 
SSRIs: Inibidores seletivos da recaptação serotonina 
TAC: Tomografia axial computorizada 
TC: Tiques motores/ vocais crónicos  
TE: Tremor essencial 
TT: Tiques transitórios 
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As capacidades motoras são tipicamente adquiridas num processo contínuo, ordenado e 
progressivo. A atividade motora normal exige uma coordenação precisa entre a função 
neurológica, psicológica e processos biológicos que incluem: propriocepção, integração 
vestibular, equilíbrio, força, coordenação e capacidade motora. Fatores individuais e ambientais 
como motivação, perseverança e oportunidade para praticar, entre outros, desempenham um 
papel muito importante na aprendizagem e desempenho das capacidades motoras. (1)  
Os distúrbios do movimento são síndromas neurológicas que envolvem a disfunção de 
movimentos voluntários, da postura e a presença de movimentos anormais, inapropriados e 
involuntários. (2) Movimentos anormais são frequentemente involuntários, mas movimentos 
involuntários não são necessariamente anormais, um exemplo deste facto é o ato de bocejar 
(que é um movimento normal involuntário). Uma diferença essencial entre movimentos 
involuntários e movimentos automáticos é que os primeiros não podem ser iniciados ou 
interrompidos voluntariamente. Esta diferença não é absoluta, uma vez que em alguns 
distúrbios do movimento como tiques e coréia pode existir um certo controlo voluntário, parcial 
e transitório. (1) 
As alterações do movimento na idade pediátrica manifestam-se por movimentos que não 
podem ser iniciados, modulados ou interrompidos voluntariamente. Os movimentos 
involuntários causados por epilepsia e distúrbios neuromusculares não fazem parte deste 
grupo de patologias. (2) 
As desordens do movimento podem ser classificadas: por fenomenologia (com base na 
observação espacial, temporal e na descrição das características dos movimentos); segundo a 
etiologia presumida; segundo a localização anatómica ou características neuropatológicas; pelo 
curso da doença; por critérios genéticos e moleculares. Rondot (1983) subdividiu os 
movimentos involuntários em arrítmicos (coréia, balismo, atetose, mioclonias arrítmicas e 
tiques) e movimentos rítmicos (tremor e mioclonias rítmicas). A presença de ritmo implica a 
participação e sincronização de mecanismo das unidades motoras, podendo esse facto ter 
significado na fisiopatologia. (1) 
Atualmente, por convenção, os distúrbios do movimento são divididos em duas categorias. A 
primeira categoria inclui os distúrbios de movimento hipercinéticos (excesso de movimento), 
por vezes referidos como discinésias. Este tipo de movimento pode ser regular e rítmico, como 
no tremor, mais sustentado e padronizado como na distonia, breve e aleatório como na coreia, 
ou por abalos súbitos e temporariamente supressíveis como nos tiques. Os tiques são o 




distúrbio hipercinético do movimento mais comum nas crianças. A distonia, esteriotipias, 
coreoatetose, tremor e mioclonias são menos comuns. (2) 
A segunda categoria contém os distúrbios hipocinéticos (movimento reduzido), muitas vezes 
denominados desordens rígido-acinéticas. Estes distúrbios são frequentemente acompanhados 
por rigidez, instabilidade postural e perda de movimentos automáticos associados. O distúrbio 
hipocinético mais comum é o parkinsonismo (principalmente na idade adulta) como 
manifestação da doença de Parkinson ou uma das muitas formas de parkinsonismo 
secundário. Distúrbios hipocinéticos são relativamente raros nas crianças. (2) 
Este trabalho está organizado pela classificação baseada na fenomenologia: 
 Ataxia: é a incapacidade de manter posturas normais e realizar movimentos normais e 
coordenados. Os movimentos são espasmódicos e descoordenados, sem a fluidez do 
movimento normal. A ataxia pode afetar qualquer parte do corpo e o início pode ocorrer 
em qualquer idade. A ataxia aguda é rara nas crianças. Este distúrbio pode estar 
presente num grande número de doenças (neurológicas, hereditárias e 
neurodegenerativas); lesões cerebrais, síndromes paraneoplásicos e deficiência de 
vitaminas (exemplo: vitamina B12). São conhecidas atualmente mais de 20 ataxias 
hereditárias. Esta alteração de movimento pode estar associada a outras tais como 
coréia, mioclonia e distonia e distúrbios neurológicos como convulsões. (2) 
 Atetose: significa literalmente “lento” e é definida como um movimento lento, contínuo e 
involuntário. Não existe consenso na literatura se a atetose é uma entidade 
independente ou faz parte do espectro de distonia ou coreia. A atetose, por vezes, 
ocorre como parte de um distúrbio de movimento hipercinético em crianças com 
encefalopatia espástica (paralisia cerebral - PC). (2) 
 Distonia: caracteriza-se por contrações musculares sustentadas. Os movimentos 
repetitivos geralmente produzem torção e adoção de posturas e posições anormais. 
Quase todos os movimentos distónicos partilham uma qualidade direcional que é 
tipicamente mantida, por vezes por alguns segundos, bem como uma consistência e 
previsibilidade, obrigando a parte do corpo envolvida a uma posição anormal que está 
sempre presente. (2) (3) 
 Mioclonia: caracteriza-se pela ocorrência súbita e breve de contrações involuntárias de 
um músculo ou grupo de músculos. A mioclonia é “semelhante” a contrações 
produzidas por choques elétricos num nervo periférico. (1) 
 Parkinsonismo: é raro em crianças. É caracterizado por acinesia, bradicinesia, 
hipocinesia, rigidez muscular e tremor em repouso. Existem várias causas para o 
parkinsonismo. (1) 




 Esteriotipias: são movimentos involuntários; padronizados; coordenados; repetitivos; 
não reflexos; geralmente rítmicos, que ocorrem com a mesma forma e amplitude em 
cada repetição. (2) 
 Tiques: são movimentos involuntários; intermitentes; repetitivos; estereotipados; podem 
ser motores ou vocais e ocorrer de forma frequente e quase continua. Podem ser 
simples (“tosse”, “espirro”, “contração facial”) ou complexos (“uma palavra, frase, ou 
uma sequência de movimentos esteriotipados”). Existe frequentemente uma sensação/ 
necessidade que precede a execução do tique. Quando o tique é evitado, essa 
sensação/ necessidade aumenta de intensidade e após a execução do tique ocorre 
uma sensação de alívio. (2) 
 Tremor: é uma oscilação rítmica e involuntária de uma parte do corpo em volta de um 
ponto fixo, que resulta de contrações alternadas e síncronas dos músculos antagonistas 
reciprocamente inervados. Existem vários tipos de tremor como: tremor de repouso, 
tremor essencial, tremor postural, tremor de ação. (2) 
 Coréia e balismo: são movimentos involuntários, não intencionais, hipercinéticos, 
arrítmicos, assimétricos, súbitos e breves, que podem ocorrer em repouso e associados 
a outros movimentos (“como se fossem movimentos parasitas”). O balismo consiste em 
movimentos extremamente violentos, involuntários de grande amplitude, sendo 
provavelmente uma forma grave de coreia. O hemibalismo ocorre quando só um lado 
do corpo é afetado, sendo geralmente provocado por uma lesão contra lateral do núcleo 
subtalâmico. (1) 
 Asterixis: caracteriza-se por súbitas e breves interrupções da contração muscular que 
resulta da queda do membro ou parte de um membro mantida numa postura anti-
gravitacional. Representa um fenómeno contrário às mioclonias. (1) 
 Acatisia: do grego “katthisis” sentar-se. É precedida por uma “sensação de ansiedade” 
que obriga o individuo a mudar constantemente de posição. (1) 
 Opsoclonus: é um distúrbio do movimento ocular caracterizado por movimentos 
involuntários e caóticos em todas as direções dos olhos. Está associado a movimentos 
rápidos das pálpebras, de tipo mioclónico. (1) 




O diagnóstico dos distúrbios do movimento é baseado na anamnese cuidosa e no exame 
físico completo, com o objetivo primordial de caracterizar a fenomenologia do distúrbio do 
movimento (os quadros 1, 2 e 3 no anexo I ajudam no esclarecimento dessa caracterização). (4)  
A anamnese e o exame físico devem incluir a abordagem dos seguintes aspetos. (2) (3) (4) 
 Caraterização precisa da alteração do movimento: 
 Idade de início; 
 Padrão normal ou anormal dos movimentos (excesso ou escassez de 
movimento); 
 Alteração na trajetória dos movimentos voluntários; 
 Frequência do movimento (paroxístico, intermitente ou continuo) e duração; 
 Evolução da forma, padrão ou intensidade do movimento ao longo do tempo; 
 Se o movimento pode ser suprimido voluntariamente, se é precedido por alguma 
sensação/compulsão, se ocorre durante o sono; 
 Exame físico sugere lesão focal ou sistémica; 
 Fatores precipitantes (exemplo: drogas), agravantes (exemplo: fadiga) e fatores 
de alívio (exemplo: descanso); 
 Presença de antecedentes perinatais, de morbilidade neonatal (encefalopatia ou 
icterícia podem explicar distúrbios como atetose e distonia). 
 Antecedentes familiares positivos de distúrbio do movimento, de doenças: hereditárias, 
neurológicas, psiquiátricas.  
 Observação de vídeos para analisar a alteração de movimento. 
Para a realização do diagnóstico das alteações do movimento pode ser necessário recorrer 
a alguns exames complementares de diagnóstico (ECDs) como os exames de neuro-imagem e 
bioquímicos (muito úteis nos distúrbios secundários), ou como os estudos moleculares 
genéticos (muito utilizados nos distúrbios primários). Geralmente a anamnese e o exame físico 
são suficientes para estabelecer o diagnóstico, mas em alguns casos investigações mais 
específicas são necessárias. (2) (4) 
Apenas algumas doenças pediátricas com distúrbios do movimento têm tratamento curativo, 
permanecendo a maioria das condições com tratamento sintomático. No entanto, espera-se 
que com o aumento do conhecimento molecular que está na base destas patologias e o 
desenvolvimento da tecnologia, seja possível criar terapias mais eficazes. (4) (5) (6) 






O estágio decorreu entre 16-01-2012 e 23-03-2012 nas consultas externas de patologias do 
movimento no Serviço de Neuropediatria do Centro Hospitalar do Porto, num total de 95 horas.  
Desenvolvi este trabalho acompanhando todas as atividades realizadas na consulta externa 
de Neuropediatria da Profª Doutora Teresa Temudo e da Drª Inês Carrilho, às segundas e 
quintas respetivamente. As atividades que desenvolvi foram as seguintes: 
 Colheita (anamnese e exame físico com enfase no exame neurológico dirigido 
para a patologia observada) e registo de base de dados;  
 Aprendizagem e observação da semiologia, fisiopatologia e etiologia dos 
distúrbios do movimento; 
 Leitura e interpretação de informação clinica (pesquisa de registo e interpretação 
dos mesmos nos processos clínicos dos casos observados); 
 Observação da prescrição de ECDs e tratamentos (nomeadamente 
farmacológicos);  
 Observação de aplicação de tratamentos (aplicação de toxina botulínica);  
 Reconhecimento, diagnóstico das alterações do movimento, orientação e breve 
seguimento (durante o período de estágio) dos casos observados, com a orientação e 
vigilância da tutora e cotutora; 
 Observação e discussão de casos clínicos e artigos científicos (para a orientação 
dos casos clínicos observados); 
 Recolha de dados epidemiológicos para realização da casuística do estágio 
(anexo II). 
A discussão presente neste relatório tem por base a descrição dos distúrbios do movimento 
observados durante o estágio ilustrados com um caso clínico. Apresenta ainda, a 
fundamentação teórica sustentada pela literatura das opções tomadas relativamente à 
abordagem dos pacientes com estes distúrbios. 
Durante as 95 horas de estágio observei e participei em 103 consultas/casos clínicos de 
patologia do movimento. Fiz uma pequena apresentação de alguns dados epidemiológicos na 
forma de gráficos (exposto no anexo II), caracterizando os conteúdos do meu estágio. 






3.1. Estereotipias  
 
B C A, sexo masculino, 2 anos, consulta externa de Neuropediatria, no dia 16-01-2012 para 
seguimento de estereotipias fisiológicas. História pré-natal e pós-natal, normais. Sem 
antecedentes patológicos, sem história familiar de estereotipias nem doença neurológica. Os 
pais descrevem a presença de movimentos rápidos dos braços (“abanar os braços”) com início 
ao ano de idade, sem outros sintomas acompanhantes, cerca de 12 episódios por dia. Não 
realiza qualquer terapêutica. Nesta consulta observou-se os movimentos rápidos, regulares e 
rítmicos dos braços, com exame neurológico e desenvolvimento psicomotor (DPM) normal. 
Eletroencefalograma (EEG) normal. Não foi prescrita nenhuma terapêutica. 
 
As estereotipias são definidas como movimentos involuntários; padronizados; coordenados; 
repetitivos; geralmente rítmicos; não reflexos; ocorrem na mesma amplitude e forma em cada 
repetição; aparentemente intencionais; supressíveis por estímulos sensoriais e manobras 
distrativas nas crianças com cognição normal e não têm nenhuma função adaptativa. (2)  
De acordo com Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders, Fourth Edition, Text 
Revision (DSM-IV TR) os critérios para a classificação de estereotipias inclui comportamentos 
repetitivos não funcionantes que devem estar presentes pelo menos durante 4 semanas e têm 
de interferir marcadamente com as atividades da vida diária (AVD) ou causar auto lesão. Os 
movimentos aparecem subitamente, várias vezes por dia e podem ter uma duração desde 
segundos a minutos, têm um padrão fixo e estão associados a períodos com mais atividade 
física, excitação, stress, fadiga ou tédio. (2) (7) 
Historicamente, estes distúrbios de movimento estão associados a problemas do DPM da 
criança, mas as estereotipias também ocorrem em crianças com um desenvolvimento normal. 
Cada criança tem o seu próprio repertório que pode evoluir (desaparecer, diminuir, progredir) 
com o tempo. O diagnóstico de estereotipias requer a exclusão de outras doenças ou causas 
como: maneirismos, tiques (quadro 1 em anexo III), compulsões e discinesias paroxísticas. (7) 
Os mecanismos fisiopatológicos subjacentes às estereotipias são desconhecidos. Existem 
algumas propostas que vão desde problemas psicológicos até alterações neurobiológicas. As 
alterações psicológicas podem ser devidas a: (1) uma forma de estimulação auto concebida 
para compensar um défice de excitação externa (como por exemplo a cegueira congénita, 
perturbações no espectro do Autismo, outras formas de atraso no DPM); (2) uma tentativa de 




usar o excesso de atenção/ energia, ou reduzir distrações externas, canalizando pensamentos 
em ações e movimentos; (3) relação com perturbação obsessiva compulsiva (POC). As 
alterações neurobiológicas são apoiadas pela presença das estereotipias em condições como 
perturbações no espectro do Autismo, atraso no desenvolvimento da cognição, lesões 
cerebrais e esteriotipias induzida por drogas. Várias investigações têm sugerido alterações 
localizadas nas vias cortico-estriatal-talamocortical e anomalias no sistema dopaminérgico 
destas vias. (2) (7) 
Classificação das estereotipias com base na etiologia (quadro 2 anexo III): (2) 
 Estereotipias fisiológicas: são movimentos não intencionais, repetitivos que 
ocorrem como parte do desenvolvimento (balançar o corpo e /ou a cabeça), que têm 
tendência a desaparecer com o tempo e a progressão do desenvolvimento. (2) 
 Estereotipias primárias: as estereotipias são o único sinal clínico. Ausência de 
história de atraso do DPM, distúrbio psiquiátrico ou outra patologia. (8) Existem 3 tipos 
principais: 
 Tipo comum: como por exemplo chuchar o dedo, torcer o cabelo. É 
estimado que 20 % das crianças com desenvolvimento normal apresentam 
esteriotipias deste tipo. Estas podem estar associadas a distúrbios 
neuropsiquiátricos ou precede-los (exemplo: POC). (2) 
 Balanço da cabeça: são movimentos da cabeça rítmicos e regulares (no 
plano horizontal ou vertical - “movimentos de sim ou de não”). Têm frequência 
de 1-2 movimentos por segundo e podem ser interrompidos voluntariamente. 
Estas estereotipias geralmente ocorrem em crianças sem alterações orgânicas 
ou psicológicas. Mas podem ocorrer em crianças com lesão tronco-cerebelar, 
estenose aquedutal e lesão no terceiro ventrículo. O mecanismo fisiopatológico 
preciso não é conhecido. Na presença de lesão cerebral o tratamento cirúrgico 
da lesão subjacente normalmente cessa as esteriotipias. (2) 
 Motora complexa: incluem agitação da mão, abrir e fechar a mão, flexão 
e extensão do pulso. Podem ocorrer em simultâneo à execução de outras 
atividades (fazer caretas, abrir a boca, barulhos involuntários). Este tipo de 
estereotipias são semelhantes às que ocorrem nas perturbações do especto do 
Autismo em forma e amplitude. Não são transitórias e não têm tendência a 
melhorar com a idade. (7) 
 Estereotipias secundárias implicam a presença de um diagnóstico adicional 
com sinais e sintomas neurológicos ou de outra natureza como acontece em algumas 
doenças neurodegenerativas e na síndrome de Rett (SR). (2) (7)  
Esta classificação por etiologia pode estar sujeita a alguma sobreposição. (8)  




Não existem tratamentos, com evidência na literatura, para a supressão de estereotipias. 
Em crianças com DPM normal as terapias comportamentais são uteis. A resposta à terapia 
farmacológica em crianças com perturbações no espectro do Autismo e com comportamentos 
estereotipados autoagressivos não é consistente. No entanto existem algumas recomendações 
farmacológicas, baseadas em estudos não controlados que têm incluído benzodiazepinas 
(clonazepam), α agonistas (clonidina), antagonistas dos opiáceos (naltrexona), β-bloqueadores, 
antiepiléticos (valproato de sódio, carabamazepina), inibidores seletivos da serotonina 
(fluoxetina). A utilização de bloqueadores dos recetores de dopamina (resperidona) é 
desaconselhada pelo risco de discinesia tardia. (2) (7) 




3.1.1 Síndrome de Rett  
 
F R A O, sexo feminino, 13 anos, consulta externa de Neuropediatria 23-01-2012. 
Disgnóstico de síndrome de Rett desde os 5 anos, mutação MECP2 identificada. Histórias pré 
e pós-natais normais, DPM normal até aos 2 anos de idade (regressão entre os 3-5 anos), sem 
outras patologias e sem antecedentes familiares de doença neurológica. Apresenta 
estereotipias na linha média (principalmente manuais - friccionar as mãos uma contra a outra, 
levar as mãos à boca - hoje presentes constantemente); períodos de hiperventilação/apneia; 
postura distónica (cifose e escoliose); mãos e pés pequenos e extremidades inferiores frias; 
mantem marcha e apresenta um tom de voz agudo. Crises epiléticas versivas (com rotação da 
cabeça para a esquerda) semanalmente. Peso 53 Kg, estatura 153 cm, menarca Janeiro de 
2012, escoliose dorso-lombar marcada (inscrita para cirurgia ortopédica de correção).Sem 
problemas de alimentação (deglutição), nem de obstipação. Realiza medicação com 
anticonvulsivantes (Lamotrigina, carbamazepina) e com resperidona e diazepam (para controlo 
do comportamento).  
 
A SR foi originalmente descrita pelo Drº Andreas Rett na Áustria em 1996. SR é um distúrbio 
neurológico que ocorre quase exclusivamente em jovens do sexo feminino que possuem uma 
história pré-natal normal e um desenvolvimento normal até aproximadamente os 6-18 meses. 
Depois ocorre um período de estagnação do DPM seguido por uma regressão progressiva 
(perda de capacidades previamente aprendidas). Aquisição subsequente de movimentos 
anormais na linha axial predominantemente (“movimentos de torcer as mãos”) - estereotipias 
manuais, bruxismo, bem como esteriotipias respiratórias (padrões respiratórios anormais). 
Estas crianças desenvolvem comportamentos autistas (de isolamento social e dificuldade de 
interação); dificuldades motoras de executar a marcha (até à perda completa); dificuldades de 
alimentação (doença do refluxo gastro esofágico, atonia esofágica); epilepsia; alterações 
autonómicas (extremidades frias); obstipação; diminuição da densidade óssea associada a 
fraturas ósseas; escoliose; atraso do DPM e crescimento; arritmias (com intervalos Q-T 
prolongados). A mutação específica relacionada com a SR é mutação no gene MECP2 
(codifica a proteína de ligação metil-CpG 2, envolvida na regulação da transcrição do ácido 
desoxirribonucleico - ADN) localizado no cromossoma X. Existem duas formas de SR a 
clássica e a atípica e pelo menos 200 tipos de mutações diferentes foram encontrados, para 
além de vários polimorfismos que têm influência na gravidade e progressão da doença. A 
fisiopatologia desta síndrome permanece desconhecida. No entanto alterações na maturação 
cerebral e disfunção do funcionamento de áreas e circuitos cerebrais responsáveis pela 
organização do pensamento e movimento podem estar na base da fisiopatologia. Esta doença 




é a segunda causa de comprometimento neurológico no sexo feminino e tem uma frequência 
de 1 em 10 000 a 22 000 nascimentos de crianças do sexo feminino. A maioria dos afetados 
sobrevive até à quinta/sexta década de vida geralmente com complicações muito graves. (9) (10) 
Na SR clássica o desenvolvimento da doença tende a seguir um curso previsível, embora a 
idade de início e a progressão da doença possa ser variável. O crescimento e o 
desenvolvimento logo após o nascimento são aparentemente normais. (11) Segundo Neul 
(1997) foram definidos quatro estágios que caracterizam a evolução da doença: (9) 
 I: Atraso do desenvolvimento (ocorre entre 6-18 meses de idade) caracterizado 
por microcefalia adquirida, atraso na aquisição das competências motoras e 
psicossociais. (9) 
 II: Rápida detioração e regressão das capacidades adquiridas (entres 1-3 anos 
de idade).(9) 
 III: Pseudoestabilização dos sintomas, paragem da regressão do 
neurodesenvolvimento (entre os 3-10 anos). (9) 
 IV: Comprometimento motor tardio, com aparecimento de novos sintomas como 
mioclonias, bradicinesia, rigidez (após os 10 anos). (9) 
O diagnóstico é feito com base na clinica através de critérios expostos no quadro 3 (anexo 
III), a identificação da mutação MECP2 quando presente corrobora o diagnóstico, mas a sua 
ausência não exclui o diagnóstico. (12) 
O tratamento da SR consiste na abordagem das complicações associadas a esta patologia 
o que contempla uma abordagem multidisciplinar, pois não existe uma terapia específica e 
curativa. A terapia farmacológica consiste: antipiléticos (para a epilepsia, como o valproato de 
sódio); levodopa e agonistas da dopamina (para a rigidez muscular); naltrexona (para as 
irregularidades respiratórias); suplementação vitamínica e calórica (para promover o 
crescimento, em alguns casos é necessário recorrer a gastrostomia para permitir a 
alimentação). Acompanhamento pela fisiatria e ortopedia para evitar deformidades como a 
escoliose, através de medidas preventivas (talas e moldes de prevenção de deformidades) e 
cirurgia para correção das deformidades já instaladas. A fisioterapia, terapias da fala e 
ocupacional devem ser implementadas precocemente para melhorar a qualidade de vida e 
potencializar as capacidades destas crianças. (9) (11) 






BLBL, sexo feminino, 14 anos, consulta externa de Neuropediatria 12-03-2012. Tremor de 
início súbito no membro superior direito (MS) distal ao cotovelo desde agosto de 2011 
(previamente saudável, sem antecedentes familiares de doença neurológica). O tremor 
interfere com a realização das AVD (exemplo: caligrafia). A intensidade do tremor é variável 
(não tendo padrão identificável). Não foram identificados fatores precipitantes nem agravantes. 
Exame neurológico normal, com a exceção de tremor de repouso e ação no MS direito, rítmico, 
amplo em flexão e em extensão que desaparece com manobras de distração. Foram pedidos 
os seguintes ECDs: bioquímica geral (função tiroideia, proteína c reactiva, perfil e função 
hepática, ionograma), hemograma, estudo metabólico (lactato, piruvato, amónia, aldolase, 
ácidos orgânicos, cobre sérico e urinário, ceruloplasmina) e ressonância magnética (RM) 
cerebral. Foi pedida consulta de avaliação de Pedopsiquiatria e prescrita terapia ocupacional. 
 
O tremor é uma oscilação rítmica e involuntária de uma parte do corpo, é mais frequente na 
idade adulta. Em crianças o tremor pode-se manifestar desde a infância até à adolescência. (2) 
O tremor pode ser classificado de acordo com as circunstâncias em que ocorre: (2) 
 Tremor em repouso 
 Tremor de ação 
 Postural 
 Cinético  
 Isomérico 
 Na realização de tarefa específica 
 
O tremor pode ser originado devido a desregulação dos mecanismos periféricos (nervos 
periféricos e músculos agonistas e antagonistas do movimento) ou centrais (mesencéfalo, 
cerebelo, tratos piramidais e extra piramidais e córtex frontal) que regulam o movimento, mas o 
mecanismo fisiopatológico ainda não está esclarecido. Para o diagnóstico etiológico do tremor 
é necessário localizar a área corporal atingida; caracterizar os estímulos que o desencadeiam; 
saber a história de ingestão de toxinas e fármacos; conhecer a história familiar; realizar o 
exame neurológico (com execução de várias manobras distrativas e provas de coordenação 
como dedo nariz, desenho de espiral escada e cruz, escrita - caligrafia); excluir a presença de 
outros sintomas neurológicos; pode ainda ser necessário a realização de electromiografia de 
superfície (EMG) para caracterizar a frequência e amplitude do tremor (lento 4 Hz, intermédio 
4-7 Hz, rápido 7 Hz). As etiologias do tremor estão expressas no quadro 4 anexo III. (2) (13) 




Tremor essencial (TE) é um tremor de ação isolado, hereditário (autossómico dominante 
com penetrância incompleta, a localização genética permanece desconhecida mas existem 3 
loci associados 3q13, 2p22-25. 6p23), os exames imagiológicos do sistema nervoso central 
(SNC) são normais. Caracterizado por tremor bilateral e simétrico das mãos (embora possa ser 
assimétrico), pode ser acompanhado por tremor da cabeça e da voz. A prevalência do TE na 
população estima-se entre 0,3-4%. A provável etiologia envolverá o cerebelo (ou as vias de 
conexão entre o cerebelo e a via piramidal e extrapiramidal), devido a observações clinicas de 
redução dos sintomas após lesão cerebelar e consumo elevado de álcool. Não existem critérios 
bem estabelecidos de diagnóstico na criança. Mas a presença de tremor simétrico nas mãos 
com duração superior a um ano, história familiar positiva, sem outros sintomas ou sinais 
neurológicos e exames imagiológicos do SNC normais faz o diagnóstico. (2) (14)   
A decisão de iniciar tratamento baseia-se na interferência do tremor nas AVD (exemplo: 
caligrafia, alimentação, interação social). A escala de avaliação da gravidade de tremor (quadro 
5 anexo III) é rápida e fácil de utilizar e orienta a necessidade de tratamento. Na maioria dos 
casos não há necessidade de tratamento. A terapia farmacológica (quadro 6 anexo III) está 
contra indicada no tratamento do TE em muitos casos devido à baixa eficácia e aos efeitos 
laterais. Novas terapias como ablação estereotáxica do núcleo ventral do tálamo, bem como 
estimulação cerebral profunda (ECP) ainda não são utilizados na idade pediátrica apenas em 
adultos (com excelentes resultados). (2) (14) 
Tremor psicogénico é fácil de diagnosticar, pois este tipo de tremor é cessado com 
manobras de distração, apresentando variabilidade na amplitude, direção, intensidade e 
frequência (não correspondendo às características clinicas observadas nos outros tipos de 
tremor). Tem início abrupto após acontecimentos traumáticos/ marcantes (que raramente são 
identificados). Este tipo de tremor é a forma mais comum de distúrbio psicogénico (55%) e é 
mais frequente no sexo feminino. Geralmente está associado a comorbilidades psiquiátricas e 
a fisiopatologia é desconhecida. O diagnóstico é baseado na anamnese, no exame neurológico 
normal e na ausência de outros sinais ou sintomas. O tratamento obriga a uma abordagem 
multidisciplinar com avaliação neuropsiquiátrica e psicoterapia (tratamento farmacológico não 
está indicado). O prognóstico é relativamente pobre (persistência em 80-90% dos afetados) 
particularmente se o tremor persistir por mais de um ano. (2) (13) (15) 






Os tiques são movimentos involuntários; súbitos; rápidos; repetitivos; não rítmicos; abruptos 
e podem se dividir em simples (piscar os olhos), complexos (contracturas faciais) ou 
vocalizações (ecolália). A DSM-IV-TR (quadro 7 anexo III) enumera 3 tipos de tiques - 
síndrome de Gilles la Tourette (SGT), tiques transitórios (TT), tiques motores/ vocais crónicos 
(TC). A prevalência dos tiques é maior do que a documentada pelas estatísticas, uma vez que 
muitos pacientes não são diagnosticados. Os tiques transitórios ocorrem em 3- 15 % e os 
tiques motores/ vocais crónicos em 2-5 % das crianças em idade escolar. (2) (16) 
A patofisiologia dos tiques é desconhecida e não há nenhuma evidência do substrato 
neuroanatómico. Anormalidades no funcionamento do córtex motor e dos tratos de 
comunicação gânglios da base-tálamo-córtex (motor e sensitivo) parecem estar na génese dos 
tiques (uma vez que disfunções nestas vias estão relacionadas com a dificuldade em inibir 
comportamentos indesejados e impulsos). Existem ainda algumas análises familiares que 
demonstram uma componente genética no desenvolvimento dos tiques, mas os genes e a sua 
localização específica não está estabelecida. Por outro lado, existe uma possível associação 
das infeções estreptocócicas e virias com distúrbios de tiques, pois estes são agravados por 
estas condições (mas a relação causa efeito não está definida). (17) (18) (19) 
O diagnóstico é feito com base na anamnese incluindo a descrição dos tiques (frequência, 
forma, duração, causas que os despoletam), história familiar; no exame físico com enfase no 
exame neurológico (que é normal); nos estudos analíticos (função tiroideia pode estar 
alterada); nos estudos microbiológicos (quando há agravamento ou inicio dos tiques após uma 
infecção - nomeadamente estreptococos grupo A β-hemolíticos); nos exames de imagem e 
testes genéticos para excluir causas secundarias de tiques (exemplo: síndrome de Down; 
síndrome de Klinefelter; traumatismos cranianos; esquizofrenia; drogas estimulantes e 
fármacos) e na exclusão de outros distúrbios do movimento (esteriotipias, coréias). (2) (20) 
O tratamento está indicado quando os tiques são prejudiciais para a qualidade de vida, 
incluindo tratamento psicológico (educacional e comportamental), farmacológico e cirúrgico. A 
terapia comportamental, psicológica e educacional a nível escolar e familiar são necessárias 
para melhorar a autoestima e sentimentos da criança em relação à doença. A terapia 
farmacológica deve ser ponderada, considerando os riscos e os benefícios, dado que os 
fármacos têm efeitos laterais e têm de ser usados durante várias semanas para surtirem efeito. 
As principais classes de fármacos são agonistas α-adrenérgicos; neurolépticos típicos e 
atípicos e benzodiazepinas. O baclofeno e injeções de toxina botulínica (principalmente em 
tiques com componente distónica) são hipóteses terapêuticas que ainda não têm evidência 
comprovada. A terapia cirúrgica com recurso a ECP está reservada para pacientes refratários 




aos outros tratamentos e com tiques muito severos (não havendo consenso sobre a idade 
mínima, indicações e área do cérebro a estimular), promovendo a diminuição da frequência e 
severidade dos tiques. (21) (22) (23) 
 




3.3.1. Síndrome de Gilles la Tourette 
 
PNSN, sexo masculino, 13 anos, consulta externa de Neuropediatria 13-02-2012, com 
diagnóstico de SGT desde os 10 anos. DPM normal, sem outros antecedentes patológicos 
relevantes, sem história familiar de doença psiquiátrica ou neurológica. Início dos tiques aos 10 
anos, atualmente apresenta tiques manuais (estalar os dedos) e vocais (“tipo tosse”), relata 
que quando não faz os tiques entra em pânico, mantem estes dois tiques há mais de um ano 
(mas já teve outros tiques como piscar os olhos, mexer o pescoço). Os tiques estão presentes 
durante o sono. A frequentar o 7º ano de escolaridade, com rendimento escolar mediano e 
comportamento social adequado. Exame neurológico normal. Está medicado desde 27-12-
2010 com fluvoxamina (ajuste de dose nesta consulta). Seguimento em consultas de 
Pedopsiquiatria. 
 
O SGT é definido como a combinação de tiques motores e vocais com a duração superior a 
um ano com início antes dos 18 anos. A prevalência é cerca de 1% das crianças em idade 
escolar e é 2-4 vezes mais prevalente no sexo masculino. Os tiques são antecedidos por uma 
sensação/compulsão premonitória e sucedidos por uma sensação de alívio, a intensidade bem 
como frequência é modelada por fatores biopsicossociais (exemplo: cansaço, excitação, 
ansiedade). O tipo de tiques altera-se ao longo do tempo (em termos de apresentação, duração 
e frequência), são semivoluntários ou irresistíveis. Há uma forte associação desta síndrome 
com comorbilidades psiquiátricas (exemplo: POC, síndrome de hiperatividade e défice de 
atenção - SHADA), problemas comportamentais, bem como degradação da qualidade de vida 
e desenvolvimento psicossocial tornando a sua identificação e tratamento crucial. (24) (25) 
A fisiopatologia da SGT continua desconhecida, tal como descrito anteriormente para os 
tiques. A procura do gene responsável pela SGT continua sem sucesso, mas parece haver um 
forte componente genético (a síndrome é mais prevalente em famílias com história de tiques). 
O aumento da prevalência também ocorre em famílias com forte componente de doença 
psiquiátrica (psicoses, doença bipolar entre outras), bem como a enorme comorbilidade 
psiquiátrica associada à SGT sugerindo uma base similar na génese destas doenças. (20) (25)  
O diagnóstico e o tratamento são similares ao descrito nos tiques. O tratamento do SGT 
deve ter em conta as comorbilidades desta síndrome em cada paciente (soluções 
farmacológicas no quadro 8 e 9 e esquema 1 no anexo III). O prognóstico da SGT é variável, 
mas tem tendência a diminuir a intensidade e frequência dos tiques após a adolescência (pico 
de exacerbação). As comorbilidades podem agravar ou melhorar dependendo do 
acompanhamento e de fatores de gravidade biopsicossociais ainda não totalmente 
identificados. (21) (22) (23) (24) (25)  






MFCM, sexo masculino, 10 anos, consulta externa de Neuropediatria, 27-02-2012. DPM 
normal, sem antecedentes patológicos prévios conhecidos, histórias pré, neo e pós-natais 
normais. Apresenta abalos mioclónicos no MS direito desde junho de 2011 com repercussão 
nas AVD. O exame físico apresenta: movimentos oculares normais; face simétrica; abalos 
mioclónicos no MS direito (repercussão na caligrafia); força e tónus muscular normais; reflexos 
osteotendinosos aumentados nos membros inferiores; sem dismetria nas provas de 
coordenação; marcha normal. Antecedentes familiares de doença de Huntington (pai e avô 
paterno). Exames de imagiológicos do SNC (RM, EEG) normais, funções: renal, tiroideia, 
hepática, normais. Pediu-se estudo metabólico. Hipótese de diagnóstico - distonia mioclónica. 
Sem prescrição de terapêutica. 
 
Mioclonias são movimentos rápidos, similares a “choques”, de um ou mais músculos, podem 
ser positivas (súbitas, rápidas, involuntárias, abalos musculares causadas pelas contrações 
musculares), ou negativas (interrupção súbita e breve na contração ativa dos músculos 
posturais). A incidência e prevalência das mioclonias estão subestimadas, dado que estas 
podem ser um sintoma secundário a várias doenças. Num estudo (Caviness et al, 1999) 
descreveu que a incidência anual de mioclonia foi de 1,3/100 000 e a prevalência de 8,6/100 
000 crianças. Existem várias classificações para as mioclonias: segundo a etiologia 
(sintomáticas 72%, epiléticas 17%, essenciais 11%) a fenomenologia e a patofisiologia (quadro 
10 anexo III). (26) (27) (28) 
A fisiopatologia das mioclonias é relativamente simples mas não totalmente esclarecida, 
envolve uma descarga elétrica dos neurónios transmissores (de forma inadequada) nas áreas 
do SNC envolvidas na motricidade resultando em contrações musculares breves. A 
neuroimagem funcional e estudos de eletrofisiologia (EEG, EMG) podem fornecer informações 
sobre os circuitos envolvidos nas mioclonias. Dependendo dos circuitos afetados e da sua 
localização teremos diferentes tipos de mioclonias quanto à distribuição corporal, duração e 
parâmetros eletrofisiológicos (quadro 11 anexo III). Vários neurotransmissores (ácido gama-
amino-butirico - GABA, serotonina, glicina, glutamato) estão implicados na génese das 
mioclonias (quer por excesso quer por défice) o que leva a considerar a hipótese de que 
diferentes tipos de mioclonias são originados por anomalias em diferentes circuitos anatómicos. 
Mas não existem estudos em humanos que esclareçam em definitivo se as mioclonias são 
geradas por lesões em diversos circuitos anatómicos que envolvem o cortéx; subcortéx; 
gânglios da base; tronco cerebral, espinal-medula ou lesão num circuito único que envolve 
estas áreas. (2) (26) (28) 




A abordagem do paciente com mioclonias está expressa no quadro 12 anexo III. O 
tratamento das mioclonias deve ser dirigido para a causa subjacente. O tratando da causa 
resolve o quadro de mioclonias (como nas mioclonias de etiologia infeciosa, traumática). Mas 
nem sempre é possível identificar/tratar essa causa, então é necessário fazer uma abordagem 
terapêutica para alívio sintomático tendo por base a classificação fisiopatológica. A primeira 
linha de tratamento é a farmacológica (quadro 13 anexo III). Alguns tipos de mioclonias são 
refratárias ao tratamento farmacológico (exemplo: mioclonias negativas). O tratamento cirúrgico 
(ECP) só tem sido utilizado na distonia mioclónica refrataria ao tratamento farmacológico. Na 
mioclonia do palato alguns dispositivos de contenção como os usados na ortodontia podem ser 
úteis. Existem dois casos reportados em 2006 que melhoraram após administração de toxina 
botulínica (mas sem evidência comprovada). (26) (28) 
 






AMDC, sexo feminino, 4 anos, consulta externa de Neuropediatria 12-01-2012. Atraso global 
do DPM, evolução estatoponderal normal. História perinatal normal, sem antecedentes 
familiares relevantes. Ao exame físico é simpática, colaborante, sem linguagem mas brinca e 
interage com os pais e com os médicos. Tem hiperlaxidez e hipotonia global, reflexos 
osteotendinosos normais. Movimentos pouco coordenados, mas sem tremor. ataxia axial, 
Marcha com apoio atáxica, com base alargada. Estudos imagiológicos e metabólicos normais. 
Repete estudo metabólico. O diagnóstico ainda não está estabelecido (aguarda resposta de 
investigação realizada na consulta de Genética). Realiza fisioterapia 3 vezes por semana. 
 
A ataxia é definida como a incapacidade para gerar um movimento voluntário com trajetória 
normal, que não pode ser atribuído a outras condições como fraqueza muscular ou 
movimentos involuntários. A ataxia pode resultar do comprometimento do padrão espacial da 
atividade muscular, ou do comprometimento do padrão temporal do movimento ou de ambos. A 
fenomenologia da ataxia em crianças está documentada no quadro 14 anexo III. (2) 
O diagnóstico da ataxia requer uma anamnese completa incluindo a história familiar; o 
padrão temporal da ataxia (aguda, subaguda, crónica); evolução temporal da ataxia (estática, 
progressiva, episódica) e um exame físico detalhado. Geralmente é necessário testes de 
imagem do SNC (RM - com enfase na avaliação das estruturas cerebelares e da fossa 
posterior) e por vezes alguns exames bioquímicos (exemplo: doseamento da vitamina E) e 
estudos genéticos. As ataxias são agrupadas em estáticas as mais comuns (ataxia não 
progressiva I e II), agudas, recorrentes e subagudas também comuns (causadas por: 
intoxicações; infeções; trauma; lesões vasculares e neoplasias) e crónicas/degenerativas 
maioritariamente de origem genética - são muito raras - (quadro 15 e 16 anexo III). Existem 
escalas de classificação como a International Cooperative Ataxia Rating Scale (ICARS) que 
funcionam como sistemas de classificação clinica padronizada para avaliação do tratamento. O 
tratamento é feito com base na causa subjacente da ataxia, e em algumas etiologias o 
tratamento é muito limitado. A fisioterapia, terapias da fala, ocupacional estão indicadas como 
tratamento sintomático. (29) (30) (31) 




3.6. Distonia  
 
Distonia é definida como uma síndrome de contrações musculares sustentadas (envolvendo 
simultaneamente grupos musculares agonistas e antagonistas), causando deformidade 
(“torção”), movimentos repetitivos e posturas anormais. Pode ser classificada pelas 
características clinicas, etiologia e pela alteração genética (quadros 17-20 anexo III). A 
prevalência da distonia em crianças é desconhecida. (32) Uma revisão de vários estudos aponta 
para 2-50 casos por milhão de distonia de início precoce e 30-7320 casos por milhão de 
distonia de início tardio nas crianças. (33) 
A fisiopatologia da distonia primária não é totalmente compreendida, mas prende-se com 
alterações/disfunção no funcionamento dos gânglios da base. A redução da ligação da 
dopamina nos recetores D2, principalmente no putámen, e a disfunção do sistema 
dopaminérgico nigroestriado bem como alterações nas conexões de estruturas externas 
(exemplo: cerebelo, áreas sensoriais e motoras do córtex) que influenciam a função dos 
gânglios da base estão implicadas na fisiopatologia da distonia. Anomalias a vários níveis da 
função celular estão descritas nas várias formas de distonia genética. (34) (35) 
 A distonia secundária é característica de uma vasta gama de doenças (metabólicas, 
degenerativas, genéticas), traumas ou drogas que afetam o SNC. Vários estudos de neuro-
imagem em pacientes com distonia secundária mostraram lesões (diferentes em termos de 
forma, tamanho e localização) nos gânglios da base, cerebelo ou córtex cerebral que estão 
implicadas na génese da distonia. (35) (36) 
 O diagnóstico é feito com recurso a anamnese (com enfase nas características da distonia; 
idade de inicio; distribuição corporal; sintomas acompanhantes; antecedentes pessoais e 
familiares; história medicamentosa e de abuso de drogas), exame físico (o exame neurológico 
permite a distinção entre distonia primária e distonia “Plus”). Os ECDs são pedidos consoante a 
suspeita clinica após os passos anteriores. (2) (32) (37) 
O tratamento (esquema 2, anexo III) é sintomático, geralmente insatisfatório, e o benefício 
não é completo devido aos efeitos colaterais do mesmo. Este é geralmente igual 
independentemente da etiologia. (38) (39) (40) (41) (42) 




3.6.1. Síndrome de Hallevorden-Spatz/ Neurodegeneração associada à 
pantotenato cinase 
 
JDLR, sexo masculino, 7 anos, consulta externa de Neuropediatria 27-02-2012. Diagnóstico 
de síndrome de Hallevorden-Spatz (SHS) aos 3 anos (confirmação genética). DPM normal até 
aos 18 meses, altura em que adquire marcha autónoma (“marcha em pontas”). A partir de 
Fevereiro de 2010 inicia episódios de quedas por falta de equilíbrio, perde controlo de 
esfíncteres e apresenta disartria. Nesta consulta apresenta disartria, distonia oromandibular 
(sem problemas de deglutição). Hipertrofia dos gémeos e reflexos osteotendinosos vivos nos 
membros inferiores. Distonia dos membros inferiores (mantem “marcha em pontas” mas só 
com apoio), Realiza fisioterapia e terapia da fala desde há dois anos. Antecedentes familiares 
de SHS (irmã ACLR, 9 anos, observada no mesmo dia, com distonia generalizada, várias 
deformidades ósseas). ACLR foi diagnosticada com SHS aos 5 anos (confirmação genética) 
por quedas frequentes, dificuldades na marcha (nunca teve marcha autónoma), alterações da 
coordenação motora, alterações da linguagem, défice cognitivo global. Quadro clínico estável 
até Junho de 2009, quando iniciou disartria e disfagia, que condicionaram dificuldades 
alimentares. Em Setembro de 2009 surgiu distonia distal dos membros superiores. Em 
Dezembro de 2009 desenvolveu status distónico, sem resposta à terapêutica instituída (com 
dopamina, neurolépticos e benzodiazepinas), tratado com recurso a colocação de 
neuroestimulador (monitorização regular do mesmo). Alguns internamentos desde 2009, por 
agravamento da distonia e posterior ajuste do estimulador. Nos últimos meses tem 
apresentado maior frequência (dezenas de vezes por dia) de espasmos distónicos 
generalizados, (com duração de 10-20 segundos e algumas vezes com duração superior a 3 
minutos), dificuldades alimentares (seguida em consulta de Nutrição). Medicação habitual: 
midazolan; morfina; cloridrato de triexifenidila; butilescopolamina; baclofeno; tetrabenazina; 
lactulose. 
 
A síndrome de Hallevorden-Spatz descrita pela primeira vez em 1922, associada ao 
acúmulo de ferro nos gânglios da base, é uma doença rara autossómica recessiva (mutação no 
gene PANK2 localizado 20p13-p12.3) e é um dos fenótipos da neurodegeneração com 
acúmulo cerebral do ferro (NBIA). A exata incidência da doença é desconhecida, mas é igual 
em ambos os sexos e raças. Existem duas formas, a familiar (50% dos casos) e esporádica 
(15% dos casos, geralmente associada a consanguinidade), e três subtipos de apresentação 
(clássico - início entre 7-14 anos, infantil - início antes dos 6 anos e de inicio na idade adulta). A 
SHS é uma doença neurodegenerativa progressiva, caracterizada por sintomas extrapiramidais 
progressivos (distonia, rigidez, movimentos coreoatetósicos, disartria, parkinsonismo); sinais 




piramidais; detioração mental progressiva; deformidades corporais e dificuldade de 
alimentação. O diagnóstico é essencialmente clínico, a neuroimagem e os testes genéticos 
servem para confirmar a suspeita clinica. A patofisiologia prende-se com a deficiência da 
proteína codificada pelo gene PANK2, que leva à acumulação de cisteína nos gânglios da base 
(globo pálido maioritariamente). Este facto provoca quelação de ferro nesta área e geração de 
radicais livres pela auto-oxidação rápida da cisteína na presença do ferro, justificando a lesão 
nos gânglios da base e a génese da doença. Após o diagnóstico a sobrevida é cerca de 10-15 
anos. O tratamento é apenas sintomático: o baclofeno para a espasticidade, agentes 
dopaminergicos, anticolinérgicos, benzodiazepinas e antiepileticos para reduzir a distonia, 
tremor, movimentos coreoatetósicos e crises convulsivas respetivamente. A gastrostomia está 
indicada quando a nutrição por via oral não é possível. A toxina botulínica, a ECP, a 
palidectomia e a talectomia têm sido usadas com bons resultados. (43) (44) (45) 




3.6.2. Paralisia cerebral 
 
RPFS, sexo masculino, 10 anos, consulta externa de Neuropediatria 02-02-2012. História de 
prematuridade (parto às 34 semanas) e anóxia, período neonatal sem intercorrências, sem 
antecedentes familiares relevantes. PC discinética e espástica, diagnosticado aos 4 meses.  
Postura distónica dos membros inferiores, marcha com apoio do andarilho, com controlo de 
esfíncteres, discurso verbal normal, bom desenvolvimento cognitivo e aproveitamento escolar. 
Realiza toxina botulínica desde 2007 de 6 em 6 meses em vários músculos dos membros 
inferiores com melhoria funcional (procedimento que realizou nesta consulta). Realiza 
fisioterapia diariamente.  
 
A paralisia cerebral tem uma incidência de 1-2.3/1000 nascimentos nos Estados Unidos da 
América. (46) É um distúrbio do movimento e postura, tendo uma definição ampla que alberga 
um grupo de lesões não progressivas nas fases iniciais do desenvolvimento do SNC. O padrão 
clinico de apresentação pode alterar-se com o tempo, devido ao crescimento, 
desenvolvimento/plasticidade e maturação do SNC. No quadro 21 e 22 anexo III, estão 
descritos os fatores de risco, classificação, apresentação clinica e prognóstico da PC. O 
diagnóstico da PC é essencialmente clínico, exigindo uma anamnese detalhada que deve 
incluir: descrição pormenorizada da gravidez, eventos perinatais, documentação do DPM e 
exame neurológico completo (quadro 23 anexo III). Os ECDs são utilizados para avaliar a 
extensão da lesão no SNC (quando esta é detetada). (47) (48) 
A fisiopatologia desta condição está relacionada com a área do cérebro lesionada, assim na 
PC discinética são os gânglios da base que são lesionados, na atáxica o cerebelo, e na 
espástica o sistema piramidal (cortéx-motor). (47) (49) 
O tratamento da PC (esquematizado no quadro 24 anexo III) depende da sintomatologia 
apresentada e deve ser adequada a cada caso clinico bem como à fase de desenvolvimento da 
criança. O objetivo da terapia é proporcionar o DPM e aquisição do maior número de 
capacidades e competências, bem como evitar os sintomas e a deformidade óssea, intelectual, 
social e psicológica. (46) (50) 
 






Os distúrbios do movimento na criança não são apenas um grupo interessante de doenças, 
dentro do vasto grupo de patologias do SNC pediátricas, mas também uma área da 
neurociência em crescimento e de enorme importância para a resolução de problemas na 
idade pediátrica. Como descrito ao longo do relatório, a fisiopatologia dos distúrbios do 
movimento continua pouco esclarecida e o tratamento na grande maioria dos casos é apenas 
sintomático. Este facto permite concluir que há falta de estudos que provem e expliquem a 
fisiopatologia das doenças do movimento e que ajudem no desenvolvimento de terapias alvo 
destes distúrbios. Estas terapias alvo devem ter por objetivo, por um lado a melhoria da 
qualidade e vida, e por outro a cura/resolução do distúrbio do movimento com o mínimo de 
sequelas possível. Apesar de não existirem tratamentos curativos na maioria destes distúrbios, 
o diagnóstico correto e precoce é muito relevante numa perspetiva de prevenção das sequelas 
e comorbilidades provocadas pelas doenças do movimento. 
O seguimento dos doentes com distúrbios do movimento nas consultas de Neuropediatria é 
essencial não só do ponto de vista clínico (diagnóstico e tratamento), mas também do ponto de 
vista de acompanhamento do crescimento, desenvolvimento psicológico e social destas 
crianças. A dimensão psicossocial e as alterações na dinâmica familiar, impostas por estas 
doenças obrigam a que as consultas não só tenham uma vertente de abordagem do doente e 
da patologia, mas também uma análise do contexto familiar, social e escolar da criança. 
Portanto, a relação com a família e em especial com o cuidador é de fulcral importância na 
orientação e aplicação dos tratamentos. E é neste aspeto que considero que a minha 
aprendizagem foi muito proveitosa, pois permitiu-me perceber como gerir as emoções e 
sentimentos dos familiares, das crianças e as minhas próprias, na transmissão, receção e 
compreensão da informação relativa a estas patologias (diagnóstico, tratamento e prognóstico) 
e às expectativas de vida para as crianças e suas famílias. 
A realização deste estágio e do relatório presente foi de enorme importância para a minha 
formação enquanto futura médica. Considero ter realizado todos os objetivos propostos, 
nomeadamente a aquisição de competências técnicas e teóricas para o reconhecimento de 
patologias do movimento nas crianças e posterior diagnóstico, tratamento e seguimento. 
Permitiu-me encarar não só a realidade da prática clinica no âmbito de consultas de 
Neuropediatria, mas também ter consciência da realidade das patologias do movimento nas 
crianças e das consequências para a vida das mesmas. Mostrou-me como é importante 
acompanhar estas crianças e proporcionar-lhes condições para um desenvolvimento de 




capacidades, independência e autonomia. O papel da Neuropediatria, é desta forma, 
extremamente importante atuando como principal veículo de acesso aos cuidados de saúde, 
devendo garantir uma abordagem biopsicossocial da criança.  
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Quadros de apoio à introdução. 
 
Quadro 1: Algumas peculiaridades dos principais tipos de alterações do movimento (4) 
Alteração do movimento Comentário  
Síndrome rígido-hipocinético Raramente aparece antes dos 12 anos de idade 
Atetose  Localização na mão 
Distonia  Evidenciada na execução de tarefas específicas 
(exemplo: escrever, alimentar-se, andar) 
Tremor  Pode ser confundido com outros movimentos rítmicos 
como: esteriotipias e mioclonias 
Mioclonia  Pode ser mimetizada por tiques e coreia 
Tiques  São parcialmente voluntários, não interferem com os 
movimentos voluntários 
Esteriotipias Podem ser parcialmente voluntárias, são rítmicas e não 
interferem com os movimentos voluntários 
 
Quadro 2: Alterações do movimento que interferem versus alterações do movimento que 
não interferem com movimentos voluntários (4) 
Alterações do movimento que interferem Alterações do movimento que não interferem 












Quadro 3: Distúrbios transitórios do movimento em crianças (4) 
Mioclonias benignas do lactente 
Mioclonias benignas do recém-nascido 
Opsoclonus benigno 
Mioclonia do palato benigna/ tremor 
Torcicolo benigno paroxístico da infância 
Distonia induzida por febre 
Balanço da cabeça 
Discinesia paroxística 
Desvio paroxístico do olhar para cima 
Desvio paroxístico do olhar para baixo 
Tremor transitório da infância 
Convulsões tónicas reflexas da primeira infância (Vigevano 1996, 2001) 
Distonia transitória idiopática da infância 
Distonia transitória paroxística da infância 
Tiques transitórios 





Casuística do estágio nas consultas de doenças do movimento da criança no Serviço de 
Neuropediatria do Centro Hospitalar do Porto 
Estágio de 95 horas, nas consultas de doenças do movimento no Serviço de Neuropediatria 
do Centro Hospitalar do Porto com início 16-01-2012 e término a 23-03-2012. 
Número total de consultas/casos clínicos de patologia do movimento realizadas durante o 
estágio: 103 casos. 
Gráficos a seguir apresentados foram realizados utilizando o programa informático Statistical 
Package for Social Sciences (SPSS) versão 20. 
 
Gráfico 1: Tipo de consulta (análise número de casos). 





Gráfico 2: Distribuição dos doentes observados por género (análise percentagem). 
 
 
Gráfico 3: Distribuição dos casos clínicos pela idade (análise número de casos). 





Gráfico 4: Tipo de família dos doentes observados (análise número de casos). 





Gráfico 5: Alteração do movimento dos casos clínicos observados (análise número de casos). 
 
 
Gráfico 6: Diagnóstico dos casos clínicos observados (análise número de casos). 






Gráfico 7: Correlação entre as alterações do movimento e as etiologias dos casos clínicos 
observados (análise número de casos). 





Gráfico 8: Correlação entre o diagnóstico e a idade em que é feito (análise número de casos). 










Gráfico 10: Antecedentes familiares de doença neurológica nos doentes observados (análise por 
percentagem). 





Gráfico 11: Número de consultas de Neuropediatria realizadas pelos doentes por ano (análise 
número de casos). 
 
 
Gráfico 12: Número de internamentos no último ano dos doentes observados (análise número de 
casos). 









Gráfico 14: Consultas que os doentes observados frequentam para além da Neuropediatria (análise 
por percentagem). 





Quadro 15: Autonomia na realização das atividades de vida diária (adequadas à idade) dos doentes 
observados (análise número de casos). 
 
 
Gráfico 16: Cuidador habitual dos doentes observados (análise número de casos). 





Gráfico 17: Presença de apoios técnicos dos doentes observados, devido à doença que manifestam 
(análise por percentagem). 
 
 
Gráfico 18: Tipo de apoio técnico recebido pelos doentes observados (análise número de casos). 





Quadros e esquemas de apoio à discussão. 
 
Quadro 1: Fatores distintivos entre esteriotipias e tiques (2) 
Características  Tiques  Esteriotipias 
Idade de início  6-7 anos < 3 anos 
Padrão Variável  Fixo e previsível  
Movimentos  Piscar os olhos, careta, torção dos ombros Agitar as mãos e os braços, 
balançar o corpo 
Vocalizações  Espirro, tosse, fungar Cantar com movimento 
Local anatómico afetado  Olhos, face cabeça e ombros Membros superiores, ou o corpo 
inteiro 
Ritmo  Rápido, súbito, aleatório Rítmico 
Duração Intermitente, breve, abrupta Intermitente, continua, prolongada 
Desejo,  
Sensação premonitória  
Sim  Não  
Fatores precipitantes  Excitação, stress  Excitação, stress  
Supressão  Breve, voluntária (mas tem aumento da 
tensão interna) 
Com distração, quando há 
consciência da estereotipia 
Distração  Redução dos tiques Cessa as estereotipias 
História familiar  Frequentemente positiva  Pode ser positiva 
Tratamento  Clonidina, fármacos antidopaminérgicos  Não tem nenhuma terapia 
estabelecida 




Quadro 2: Classificação das esteriotipias com base na etiologia (2) 
I fisiológicas 
II Primárias 
 Tipo comum 
 Balanço da cabeça 
 Motora complexa  
III Secundária  
 Autismo: perturbações no espectro do Autismo, síndrome de Asperger, síndrome de Rett 
e atraso no desenvolvimento psicomotor.  
 Atraso mental/cognição 
 Privação sensorial: cegueira congénita, surdez congénita, restrição de estimulação 
sensorial (“aprisionamento em jaula”) 
 Erros inatos do metabolismo: síndrome de Lesch- Nyhan 
 Genética: Neuroacantose 
 Induzidas por drogas: psicostimulantes, discinesia tardia (exemplo: haloperidol) 
 Infeção: encefalite 
 Tumor: síndrome da cabeça de boneca 
 Trauma 
 Psiquiátrico: transtorno obsessivo compulsivo, esquizofrenia, catatonia 




Quadro 3: Critérios de diagnóstico síndrome de Rett (12) 
Critérios de diagnóstico (revistos em 2010) da síndrome de Rett  
O diagnóstico da síndrome de Rett deve ser considerado quando se observa desaceleração do crescimento do 
perímetro cefálico pós-natal 
Síndrome de Rett clássica ou típica 
1. Um período de regressão seguido por um período de recuperação ou estabilização 
2. Todos os critérios principais e todos os critérios de exclusão 
3. Os critérios de apoio não são necessários, mas estão frequentemente presentes 
Síndrome de Rett atípica  
1. Um período de regressão seguido por um período de recuperação ou estabilização 
2. 2 Dos 4 critérios principais 
3. 5 Dos 11 critérios de apoio 
Critérios principais 
1. Perda parcial ou completa das habilidades manuais adquirias 
2. Perda parcial ou completa da capacidade da linguagem verbal adquirida 
3. Anomalias na marcha: deficiência (dispraxia) ou ausência de capacidade 
4. Esteriotipias manuais tais como: torcer a mão; espremer a mão; bater palmas; levar as mãos à boca; 
friccionar as mãos (uma contra a outra) 
Critérios de exclusão síndrome de Rett clássica 
1. Lesão cerebral secundária a trauma (peri ou pós-natal), doença neurometabólica, ou infeção que provoca 
problemas neurológicos 
2. Desenvolvimento psicomotor grosseiramente anormal nos primeiros 6 meses de vida 
Critérios de apoio síndrome de Rett atípica  
1. Distúrbios respiratórios durante a vigília 
2. Bruxismo durante a vigília 
3. Alterações no padrão do sono 
4. Tónus muscular anormal 
5. Distúrbios vasomotores periféricos  
6. Escoliose/ cifose 
7. Atraso do crescimento 
8. Mãos e pés pequenos e frios  
9. Episódios de gritos e risos inapropriados  
10. Diminuição da resposta à dor 
11. Comunicação visual intensa 




Quando 4: Etiologias do tremor (13) 
Benigno 
 Fisiológico  
Hereditário 
 Tremor essencial 
 Mutação de X Frágil 
Lesões cerebrais na sequência de acidente vascular encefálico 







 Deficiência de vitamina B 12 
 Erros inatos do metabolismo  
Endócriono 
 Hipertiroidismo 
 Estados hiperadrenérgicos 
Drogas e toxinas 
 Valproato  
 Fenitoína 
 Carbamazepina  
 Gabapentina  
 Lítio 
 Antidepressivos tricíclicos  
 Broncodilatadores 
 Cafeína  
 Anfetaminas 
 Tiroxina 
 Neurolépticos  
 Ciclosporina  




 Amiodarona  
 Serotonina  
 Cocaína  
 Mercúrio  
 Tolueno  
 Manganês  
 Arsénio  
 Nicotina  
 Etanol  
 Cianeto  
Psicogénico 
 




Quadro 5: Escala de avaliação do tremor (2) 
Pontuação Características  
0 Ausente (sem prejuízo da caligrafia) 
1 Leve, raramente presente (tremor leve, caligrafia e desenho de espiral minimamente 
prejudicado) 
2 Moderado, incómodo para a maioria dos afetados (caligrafia e desenho de espiral 
moderadamente prejudicada) 
3 Tremor grave (caligrafia e desenho da espiral severamente prejudicada, interfere com muitas 
atividades tais como: beber, vestir) 
4 Tremor marcado (interfere com a maioria das atividades) 
 
Quadro 6: Fármacos habitualmente usados no tratamento do tremor essencial (14) 
Fármacos  Efeitos laterais 
Primidona Sedação, náuseas, ataxia, confusão 
β - Bloqueadores (Propanolol) Fadiga, hipotensão, sentimentos depressivos 
Clonazepam Sedação, dependência, sonolência  
Gabapentina Cefaleias, fadiga, tonturas 
Topiramato Cálculos renais, sonolência, atraso no desenvolvimento 
psicomotor, comprometimento cognitivo 
Toxina Botulínica tipo A ou B Fraqueza excessiva nos músculos vizinhos aos 
injetados 




Quadro 7: Critérios de diagnóstico tiques (DSM- IV- TR) (16) 
Critérios síndrome de Gilles la Tourette 
A.  Tiques vocais e tiques motores têm de estar presentes em algum momento durante a doença, embora 
não necessariamente simultaneamente. (Um tique é um movimento motor ou vocalizado rápido, 
recorrente, não-rítmico, estereotipado). 
B.  Os tiques ocorrem muitas vezes durante o dia (geralmente em surtos), quase todos os dias, ou 
intermitentemente durante um período de um ano e durante este período não há um período superior a 3 
meses consecutivos sem tiques.  
C.  Início ocorre antes dos 18 anos. 
D. A perturbação não é devida a lesões/ efeitos fisiológicos diretos no sistema nervoso central (exemplo: 
estimulantes) ou a uma condição médica (exemplo: doença de Huntington ou encefalite viral). 
Critérios tiques motores ou vocais crónicos 
A- Únicos ou múltiplos tiques motores ou vocais (um tique é um movimento motor ou vocalizado rápido, 
recorrente, não-rítmico, estereotipado) mas não ambos simultaneamente. 
B-  Os tiques ocorrem muitas vezes por dia quase todos os dias ou intermitentemente ao longo de um período 
de mais de um ano, e durante este período não houve um período livre de tiques superior a 3 meses 
consecutivos. 
C- Inicio antes dos 18 anos. 
D- A perturbação não é devida a lesões/ efeitos fisiológicos diretos no sistema nervoso central (exemplo: 
estimulantes) ou a uma condição médica (exemplo: doença de Huntington ou encefalite viral). 
E- Os critérios síndrome de Gilles la Tourette não foram cumpridos. 
Critérios tiques transitórios  
A- Únicos ou múltiplos tiques motores ou vocais (um tique é um movimento motor ou vocalizado rápido, 
recorrente, não-rítmico, estereotipado). 
B- Os tiques ocorrem muitas vezes por dia, quase todos os dias, pelo menos durante 4 semanas 
consecutivas mas não por mais de 12 meses consecutivos. 
C- Início ocorre antes dos 18 anos. 
D- A perturbação não é devida a lesões/ efeitos fisiológicos diretos no sistema nervoso central (exemplo: 
estimulantes) ou a uma condição médica (exemplo: doença de Huntington ou encefalite viral). 
E- Os critérios síndrome de Gilles la Tourette ou tiques motores ou vocais crónicos não foram cumpridos. 
Critérios tiques sem outra especificação (especificar se episódio único ou recorrente) 
Esta categoria é para perturbações que não atendem aos citérios de uma perturbação de tiques específica. 
Exemplos incluem tiques que se iniciam após os 18 anos ou que duram menos de 4 semanas. 




Quadro 8: Tratamento farmacológico da síndrome de Gilles laTourette e comorbilidades (24) 
Perturbação  Grupo de fármacos  Exemplos  
Tiques no SGT Neurolépticos  
Neurolépticos atípicos  
Outros  
Sulpirida, pimozida, haloperidol 
Aripiprazol, risperidona, olanzapina, quetiapina 
Tetrabenazina 
POC Não neurolépticos  
Inibidores seletivos da recaptação 
da serotonina 
Antidepressivos tricíclicos  








Todos os fármacos devem ser titulados (começar com doses mais baixas e aumentar lentamente). 




Quadro 9: Fármacos mais comuns no tratamento da síndrome de Gilles la Tourette e outros 
distúrbios de tiques crónicos (21) 








Agonistas α adrenérgicos 
Clonidina  SHADA/SGT 0.05 0.1-0.3 Sonolência, 
hipotensão 
ortostática, sedação   
Pressão arterial, 
ECG  
Guanfacina SHADA/ SGT 0.5-1.0 1.0-4.0 Sonolência, 
hipotensão 




Haloperidol SGT 0.25-0.5 0.25-15.0 Sedação, aumento 








Pimozida  SGT 0.5-1.0 1.0-6.0 Sedação, aumento 





















Olanzapina SGT/POC 2.5-5.0 2.5-20.0 Sedação, aumento 






lipídico, glicemia  




Quetiapina SGT 100-150 100-600 Sedação, aumento 











Resperidona SGT/ problemas 
comportamentai
s 
0,25 0,25-6.0 Sintomas 
extrapiramidais, 

























Tiaprida SGT 500-100  
(2 mg/Kg) 















































Quadro 10: Classificação de Mioclonias (28) 
Etiologia  Fenomenologia  Fisiopatologia 
Fisiológicas 
 Abalos hípnicos 
 Soluços  
 Induzidas pela ansiedade 







 Epilepsias da infância 




 Metabólicas (doença hepática, 
doença renal, distúrbios 
hidroeletrolíticos) 
 Tóxicos 
 Doenças de depósito 
(armazenamento de 
substâncias) 
 Trauma (hipóxia) 




 Demência (doença 
Creutzfeldt-Jakob) 










 No decurso da ação  
 Reflexas (induzidas por 
estímulos) 







 Focais  
 Multifocais  
 Generalizadas  
 
Subcorticais  
 Talâmicas  
 Tronco cerebral 
o Hiperecplexia  
o Palato  
 










o Parkinsonismo atípico 
o Outras formas de 
degenerescência dos 
gânglios da base 
o Degenerescência 
espinocerebelar 




Quadro 11: Características clínicas e eletrofisiológicas das mioclonias (segundo a 
classificação fisiopatológica) (28) 
Tipo  Frequência de 
repetição 








Altamente sensível EMG <50-75 
milisegundos 
 
Subcorticais  Periódicas Axiais, segmentares 
a cabeça e no 
pescoço 
Não sensíveis EMG 50-100 
milissegundos 
Espinal medula Periódicas ou 
rítmicas 
Axiais envolvem o 
tronco 
Podem ser sensíveis EMG> 100 
milissegundos. 
Propioespinal: 




ponto de origem  








Quadro 12: Abordagem ao paciente com mioclonias (26) 
Parte 1: História clínica, exame físico, síndrome clinico, classificação 
História completa 
 Deve incluir o modo de início das mioclonias, presença de doenças neurológicas, outros problemas de 
saúde, história de convulsões, uso de drogas atual e passado, exposição a tóxicos (atual e passada), 
história familiar 
Exame físico 
Distribuição (pode ser focal, segmentar, multifocal, hemicorporal, generalizada) 
Perfil temporal 
 Rítmica ou irregular 
 Continua  
 Intermitente 
Perfil de ativação 
 Repouso (mioclonias espontâneas) 
 Movimentos voluntários (mioclonias no decurso da ação) 
 Estímulos reflexos (mioclonias despoletadas por qualquer combinação de estimulação táctil, luminosa, 
sonora e estiramento muscular) 
Determinar síndrome clínica (classificação etiológica) 
 Mioclonias fisiológicas (indivíduos normais) 
 Essencial (sintoma principal, história não progressiva) 
 Epilepsia (parte dominante das convulsões, parte de distúrbio convulsivo crónico) 
 Sintomática (secundária, progressiva, ou estática secundária a encefalopatia) 
Parte 2: Meios complementares de diagnóstico 





Pesquisa de drogas e tóxicos (se sugerido pela história) 
Imagem cerebral (RM) 
EEG 
Imagem da espinal medula (RM: se mioclonias focais ou segmentares) 




Função tiroideia, e anticorpos antitiroide. 
Parte 3: Testes clínicos neurofisiológicos para classificação fisiológica  
Parte 4: Meios complementares de diagnóstico específicos para diagnósticos raros e específicos 
Se não for achada uma causa os seguintes MCDs devem ser realizados: 
 Imagem corporal para despiste de neoplasia oculta (tomografia axial computorizada toraco-abdomino-
pélvico, mesmos que anticorpos paraneoplásicos estejam ausentes) 
 Análise do líquido cefalorraquidiano (para doenças inflamatórias e infeciosas proteína 14-3-3 para a doença 
de Creufeld-Jakob, entre outras) 
 Testes para doenças de má absorção (exemplo: doença celíaca, doença de Wipple) 
 Testes enzimáticos, despiste de deficiências enzimáticas (exemplo: neuraminidase) 
 Biópsia de pele (exemplo: corpos de Lafora) 
 Estudos do cobre (despiste da doença de Wilson) 
 Alfa-feto proteína, análise citogenética para despiste de ataxia telangiectasia 
 Testes genéticos - despiste de doenças hereditárias (exemplo: distonia mioclónica; epilepsia mioclónica; 
doença de Huntigton; síndrome de Digeorge) 
 Teste de função mitocondrial  
o Biópsia muscular, análise da cadeia respiratória 
 Outros testes podem ser necessários 




Quadro 13: Fármacos comumente usados no tratamento sintomático das mioclonias (28) 
Fármaco  Efeitos laterais Comentário 
Clonazepam  Sonolência, sedação. 
Não deve ser 
interrompido 
abruptamente 
Úteis nas mioclonias 
corticais: induzidas por 
estímulo ou que ocorrem no 
decurso da ação. Também 
podem ser úteis nas 
mioclonias espinal-
medulares 





induzidas por estímulos ou 
que ocorrem no decorrer da 
ação 
Levetiracetam  Sonolência, flutuação 
do humor 
Mioclonias corticais: 
induzidas por estímulos ou 
que ocorrem no decorrer de 
ação  
Piracetam Bem tolerado. Não 
interromper 
abruptamente 
Miolonias corticais.  
Alguma evidência na 
epilepsia mioclónica 
(eficácia dose dependente) 




induzidas por estímulos ou 
que ocorrem no decorrer de 
ação 




Quadro 14: Características da ataxia (2) 
Movimentos oculares  Nistagmo – movimentos rítmicos e oscilatório dos olhos 
Dificuldade/comprometimento na manutenção do olhar fixo 
Dificuldade na visão/olhar de procura 
Subexecução (hipometria) ou superexecução (hipermetria). 
Discurso Disartria, produção imprecisa de sons das consoantes 
Disritmia na produção do discurso 
Regulação pobre do discurso: lento, forma irregular 
Movimentos do tronco Desequilíbrio do tronco 
Desequilíbrio em pé ou sentado (alguns afetados têm de usar as mãos para 
manter o equilíbrio) 
Posição característica- abanar/ “sacudir” a cabeça e o tronco 
Movimentos dos membros Hipotonia- diminuição da resistência à movimentação passiva 
Reflexos pendulares  
Fenómeno de “Ressalto”- atraso na resposta à imposição de movimentos 
rápidos, e superação da meta (objetivo/alvo do movimento) 
Segmentação imprecisa dos movimentos rápidos e distais dos membros  
Tremor de intenção - no final do movimento (como na prova dedo nariz) 
Atraso no início os movimentos 
Disinergia/assinergia - decomposição da normal coordenação na execução 
dos movimentos- erros na coordenação temporal dos vários componentes dos 
movimentos complexos 
Dificuldade na coordenação espacial da mão e dos movimentos finos dos 
dedos 
Disdiadococinesia - dificuldade na realização de movimentos rápidos 
alternados 
Marcha  Marcha de base alargada 
Marcha cambaleante 




Quadro 15: Diagnóstico diferencial de ataxia aguda, recorrente e subaguda na infância (2) 
Categoria  Exemplos  Características clínicas  
Aguda 
Ingestão de tóxicos  Álcool, antiepiléticos, anti-
histamínicos, benzodiazepinas 
Crianças entre os 1 e 5 anos - 
ingestão acidental 
Adolescentes - abuso de 
substâncias 
Alterações do estado mental 
Presentes no exame toxicológico do 
sangue e da urina 
Inflamatória Ataxia cerebelar aguda  Achados cerebelares simétricos, 
alteração da marcha, ataxia do 
tronco, nistagmo. Estado mental 
normal. Normalmente ocorre após 
infeção. Considerar síndrome ataxia 
opsoclonus-mioclonus 
Trauma/Vascular  Dissecação vertebrobasilar, 
acidente vascular cerebral 
Considerar pós trauma na região 
cervical ou se há existência de 
estado de hipercoagulabilidade 
Recorrente 
Metabólica Erros inatos do metabolismo, podem 
ocorrer de forma intermitente 
Pode ser desencadeada por 
doenças intercorrentes 
Enxaqueca Enxaqueca basilar 
Vertigem paroxística benigna  
Episódio inicial sugere uma 
patologia focal e na criança a 
cefaleia pode não ser proeminente. 
Exame de imagiologia necessário 
para excluir outras causas tratáveis 
Ataxias episódicas Distúrbios do movimento 
psicogénicos 
Alterações da marcha, tremor - 
como movimentos que não estão 
em conformidade com o padrão 
habitual da doença e não são 
apoiadas pelos achados típicos do 
exame neurológico 









 Síndrome de Guillan-Baré, incluindo 
a Variante de Miller Fischer  
Paresia do oculomotor, fraqueza 
bulbar, hiporreflexia, dor, risco de 
insuficiência respiratória/ 
autonómica. 
 Nota: causa de fraqueza 
neuromuscular pode ser confundida 
com ataxia devido aos problemas de 
controlo dos membros e da marcha 
 Encefalomielite disseminada aguda 
(ADEM) 
Alterações do estado mental, e 
défices neurológicos multifocais. Na 
RM presença de lesões discretas da 
substância branca e cinzenta 
 Síndrome ataxia opsoclonus-
mioclonus 




Lesões de massa  Neoplasias da fossa posterior  Dores de cabeça, vómitos, 
papiledema, paralisia dos nervos 
cranianos 




Quadro 16: Seleção de ataxias hereditárias que podem manifestar-se como ataxia 
progressiva crónica da infância (2) 


















> 2 /15 anos AR Genético > 90 expansão 
GAA (frataxina) 











precoce ( < 2 
anos) 
AR Níveis baixos de 

























AR AFP elevada, 
geralmente suficiente 




























































sintomas e do 
tronco cerebral 
15/35 anos AD Teste genético:> 40 
repetições CAG (ataxina 
-1) 
Nenhum  
SCA 2 Ataxia, disartria, 
tremor, 
hiporreflexia  
6 meses/ 30 
anos 
AD Teste genético:> 33 
repetições CAG (ataxina 
-2) 
Nenhum 
SCA 3/ MJD 





10 anos  AD Teste genético:> 74 
repetições CAG em MJD 
1 
Nenhum  
SCA 7 Ataxia, 
degeneração 
macular  
1/ 29 anos AD Teste genético:> 36 
repetições CAG (>> na 
infância) no gene SCA 7 
Nenhum  
SCA 13 Ataxia, 
nistagmo 
Na infância (> 
2 anos) 
AD Teste genético: 
mutações no KCNC3 – 
gene do canal de 
potássio voltagem 
dependente da 
subfamília C membro 3 
Nenhum  
AD: autossómica dominante; AR: autossómica recessiva; AFP: α feto proteína; ATM: mutação ataxia telangiectasia; 
CAG/GAA: sequência de nucleótidos; CACNA/KCNA: genes/ subunidades do canal de cálcio/potássio; IVIG: 
imunoglobulina endovenosa; MJD: doença de Machado Joseph; SCA: ataxia espinocerebelar 




Quadro 17: Classificação da distonia baseada em 3 eixos (32) 
Etiologia 
 Primária (ou idiopática): distonia é o único sinal clinico e não há nenhuma causa identificável 
exógena, ou doença hereditária ou degenerativa. Exemplo: DYT (distonia) -1. 
 Distonia “plus”: distonia é um sinal proeminente, mas está associada a outro distúrbio do movimento. 
Não há nenhuma evidência de doença neurodegenerativa. Exemplo: mioclonia- distonia (DYT-11). 
 Hereditária-degenerativa: distonia é um sinal proeminente, entre outros aspetos neurológicos, de um 
distúrbio nerodegenerativo hereditário. Exemplo: doença de Wilson. 
 Secundária: distonia é um sintoma de uma condição neurológica identificada, tal como exposição a 
drogas ou produtos químicos, lesões cerebrais focais. Exemplos: distonia devido a tumor cerebral, 
período “off” de distonia na doença de Parkinon. 
  Paroxística: distonia ocorre em episódios breves, com períodos sem distonia entre os episódios 
distónicos. Esses transtornos são classificados como idiopáticos (muitas vezes familiares embora em 
alguns casos também podem ocorrer esporadicamente) e sintomáticos devido a uma variedade de 
causas. Três formas principais são conhecidas dependendo do fator precipitante. Na discinesia 
paroxística cinigénica (PKD, DYT-9) episódios são induzidos por movimentos repentinos, na distonia 
paroxística induzida pelo exercício (PED) como nadar, corrida e na discinesia paroxística não cinigénica 
(PNKD, DYT- 8) episódios despoletados pelo álcool, café, chá, etc. Uma forma complexa familiar com 
PNKD e espasticidade (DYT-10) também já foi descrita. 
Idade de início 
 Início precoce (≤ 21 anos): geralmente começa num membro (numa perna ou num braço) e 
frequentemente progride para envolver outros membros e no tronco. 
 Início tardio (> 21 anos): geralmente começando no pescoço (incluindo as cordas vocais), os 
músculos cranianos ou os membros superiores. Tende a permanecer localizada com progressão 
restrita para os músculos adjacentes. 
Pela distribuição/localização 
 Focal: uma única região do corpo (exemplo: distonia do escritor, blefarospasmo). 
 Segmentar: regiões contiguas do corpo (exemplo: crânio e região cervical, região cervical e membro 
superior). 
 Multifocais: regiões não contiguas do corpo (exemplo: membros superiores e membros inferiores, 
membros superiores e crânio). 
 Generalizada: ambos os membros inferiores e pelo menos outra região do corpo (geralmente membros 
superiores e cervical). 
 Hemidistonia: metade do corpo (geralmente secundária a uma lesão estrutural contralateral dos 
gânglios da base). 




Quadro 18: Causas genéticas de distonia (2) 
Designação Tipo de distonia Modo de 
hereditariedade 
Locus do gene Proteína envolvida 
na mutação 
DYT1 Distonia de “torção” 





9q34 Torsina A 
DYT2 Distonia de “torção” Autossómica 
recessiva 
Desconhecido Desconhecida  
DYT3 Distonia-parkinsonismo  Ligado ao X-
recessivo 
Xq13.1 TATA- proteína de 
ligação- associada 
ao factor-1 (TAF1) 




Desconhecida  Desconhecida  




14q22.1-2 GGT ciclohidrolase 
1 
DYT6 Distonia de início na 




8p21-22 THAP1- proteína de 
ligação ao ADN 
DYT7 Distonia de início na 
idade adulta, focal 
Autossómica 
dominante  
18p Desconhecida  




2q33-35 Regulador 1 da 
miofibrilogenese  
DYT9 Coreoatetose paroxística 
com episódios de ataxia 
e espasticidade  
Autossómica 
dominante 
1p21 Desconhecida  




16p-q Desconhecida  




7q21 (gene SGCE) ε- Sarcoglicano 
DYT12 Distonia- Parkinsonismo 
















1p Desconhecida  




DYT15 Mioclonias distonia Autossómica 
dominante 
18p Desconhecida  
DYT16 Distonia- Parkinsonismo 




indutível de cadeia 
dupla de ARN- 
ativador da proteína 
cinase A 
DYT17 Distonia de torção focal Autossómica 
recessiva 
20p11.22-q13.12 Desconhecida 
DYT18 Distonia paroxística 
induzida pelo esforço 
Autossómica 
dominante 
1p35-31.3  GLUT1: 
transportador da 
glicose 1 




16q13-q22.1 Desconhecida  




2q31 Desconhecida  




Quadro 19: Causas genéticas de distonia secundária (2) 
Autossómica recessiva Autossómica dominante Mitocondrial 
 Défice de AADC (ácido 
amino aromático 
descarboxilase)  
 Ataxia telangiectasia 
 Gangliosidoses 
 Doença de Hartnup 
 Acidúria glutárica 
 Homocistinúria 




 Acidúria metilmalónica 
 Niemann Pick tipo C 
 PKAN (Hallervorden-Spatz) 
 Défice de TH (tirosina 
hidroxilase) 
 Défice de TIP (trifosfato 
isomerase) 
 Tirosinemia  
 Défice de vitamina E 
 Doença de Wilson 
 DRPLA (atrofia 
dentatorubral-
palidolusiana) 
 Paraparésia hereditária 
espástica com distonia 
 Doença de Huntington 
 Ataxias espinocerebelares 
(SCAs) 
 Distonia e surdez ligada ao 
cromossoma X 
 Lesch- Nyhan Pelizaeus 
Merzbacher 
 Síndrome de Rett 
 
 Doença de Leber 
 Síndrome de Leigh 
 MERRF (epilepsia 
mioclónica com fibras 
vermelhas irregulares) 
 Síndrome MELAS (miopatia 
mitocondrial, encefalopatia, 




Quadro 20: Causas não genéticas de distonia secundária (2) 
 Autoimune 
 Paralisia cerebral 
 Drogas 
 Infeção 
 Kernictéricos  
 Acidente vascular encefálico 
 Toxinas 
 Trauma 




















































Quadro 21: Fatores de risco associados à paralisia cerebral (47) 
Pré- natal Perinatal Pós-natal  
 Hipópxia  
 Doenças genéticas 
 Distúrbios metabólicos 
 Gestação múltipla  
 Infeções intrauterinas 
 Distúrbios trombofílicos  
 Exposição teratogénica 
 Corioamniotite 
 Exposição a toxinas 
 Malformações de estruturas 
cerebrais 
 Restrição de crescimento 
intrauterino 
 Trauma abdominal 
 Insultos vasculares  
 Asfixia 
 Parto prematuro e/ou peso 




 Apresentação fetal anormal 
 Descolamento prematuro 
da placenta 
 Parto instrumentado 
 Asfixia  
 Convulsões nas 48 horas 
após o nascimento 
 Enfarte cerebral 
 Hiperbilirrubinémia 
 Sépsis 
 Desconforto respiratório 
 Síndrome/doença pulmonar 
crónica 
 Meningite  
 Corticoterapia pós-natal 
 Hemorragia intraventricular  
 Lesão no crânio 




Quadro 22: Classificação de Paralisia cerebral (47) 




Espástica  Diplegia: 30-40% das PCs 
espásticas. 50% Nascem 
prematuros  
Espasticidade nos 
membros inferiores (os 
membros superiores 
podem também estar 
afetados, mas em menor 
grau), estrabismo, 
dificuldade de 
aprendizagem, défice de 
atenção e distúrbios da 
comunicação são comuns 
30% Têm alterações 
cognitivas, 80-90% 
deambulam com ou sem 
assistência, 
independentes para o 
autocuidado, possuem 
controlo de esfíncteres 
Hemiplegia: 20-30% das 








assimetria precoce dos 
movimentos/ou das 
capacidades funcionais, 
risco de alterações do 
campo visual, distúrbios 
cognitivos e da 
comunicação ligeiros a 
moderados, alta taxa de 
crises parciais 
60% Tem níveis de 
inteligência dentro do 
normal, deambula com ou 
sem assistência aos 36 
meses de idade, 
dificuldade em vestir-se, 
independente para o 
autocuidado e tem 
controlo de esfíncteres 
Quadriplegia: 10-15% das 
PCs espásticas, associada 






Todos os membros estão 
afetados, bem como o 
tronco e a musculatura 
bucal 
Até 50%, adquirirem 
algum grau de 
deambulação com 
assistência, 25% precisam 
de assistência mínima, 
25% estão gravemente 




surdez, atraso mental, 
défice visual grave, o 
autocuidado é possível em 
baixa percentagem, a 
comunicação e o controlo 
de esfíncteres está 
gravemente prejudicado  
    




Monoplegia/triplegia Monoplegia: um membro 
afetado, triplegia: 3 
membros afetados 
Rara. O défice é 
dependente do membro 
afetado e da severidade 
da afetação 
Não espástica Discinética: lesões nos 
gânglios da base ou no 
tálamo (neurónios motores 
profundos) 
Atetóide: bebé hipotónico 
com coréia (movimento 
aleatório, rápido de padrão 
irregular) e atetose 
(movimento lento com 
padrões de contorção), 
desenvolvem-se entre 1-3 
meses de vida. Distonia: 
crianças apresentam 




como disartria são 
comuns, 30-78% têm 
níveis de inteligência 
normal, 50% alcançam 
algum grau de 
deambulação 
Ataxia: lesão nos 
neurónios do cerebelo 
Problemas na execução 
dos movimentos 
voluntários, equilíbrio, 
perceção da sensibilidade 
profunda 
Comumente dificuldades 
motoras na cavidade oral 
(engolir, salivação 
excessiva, padrões de 
discurso anormais); 
tremor, pobre controlo da 
cabeça e problemas de 
coordenação (marcha 
instável) 




Quadro 23: Sinais anormais associados à paralisia cerebral (47) 
Atraso nos marcos do desenvolvimento psicomotor 
 Não senta com apoio aos 8 meses 
 Não anda aos 15-18 meses 
 Discrepância entre o desenvolvimento intelectual e motor 
Evolução anormal do tónus muscular (aumentado ou diminuído persistentemente) 
 Dificuldade no controlo da cabeça 
 Dificuldade no controlo do tronco 
 Dificuldade manter o equilíbrio 
 Distonia 
 Padrões de marcha anormal 
Posturas e movimentos anormais 
 Lateralização (mão dominante) antes dos 18 meses 
 Assimetrias nas capacidades adquiridas no lado esquerdo e direito do corpo 
 Clonos persistentes nos últimos 12 meses 
Reflexos primitivos persistentes (exemplo reflexo de Moro) 
Comportamentos 
 Irritabilidade 
 Assusta-se facilmente com reflexo de Moro exagerado 
 Choro excessivo 
 Dificuldade para dormir 
Crescimento 
 Diminuição do crescimento do perímetro cefálico 
 Atraso nos marcos da alimentação 
 Pouca capacidade de sucção 
 Atraso no crescimento estatoponderal 




Quadro 24: Opções de tratamento na Paralisia Cerebral (50) 
Fisioterapia/ terapia ocupacional 
 Exercícios de movimento/alongamento diários 
 Técnicas de posicionamento ensinadas pelos terapeutas devem ser executadas em casa 
 Uso de talas para manter o estiramento/posição correta 
Medicação oral (baclofeno, diazepam, outros relaxantes musculares) 
 Leva à melhoria da mobilidade e redução da dor relacionada com o espasmo 
 Efeitos laterais da medicação são sistémicos como sonolência e sialorreia  
 Melhoria do discurso e das capacidades motoras 
 Dantroleno exige monitorização apertada da função hepática  
Toxina Botulínica 
 Derivado Botulinum Claustridium 
 Provoca relaxamento muscular, bloqueando a libertação da acetilcolina 
 Diminui a espasticidade muscular focal, aumentando a mobilidade ou a função motora (permitindo a 
realização de atividades de vida diária), sem os efeitos sistémicos dos relaxantes musculares orais ou 
injetáveis 
 Neste tratamento uma pequena quantidade de toxina botulínica é injetada nos músculos escolhidos com 
duração de 2-6 meses 
 Fisioterapia e utilização de talas maximizam o efeito da toxina 
 A toxina deve ser usada o mais precocemente possível na PC para otimizar os resultados funcionais (a 
partir de um ano de idade) 
 Requer tratamentos repetidos 
Bomba de baclofeno 
 O baclofeno é diretamente libertado na medula espinal através de uma bomba implantada cirurgicamente 
 Menos fármacos por via oral são necessários o que significa menos efeitos sistémicos 
 Há um risco aumentado de infeção e falha mecânica, e é necessário encher a bomba periodicamente com 
medicação  
Opções cirúrgicas 
 Cirurgia ortopédica pode ser utilizada para corrigir e prevenir deformidades músculo-esqueléticas 
 Rizotomia dorsal seletiva é uma forma de diminuir a espasticidade. Raízes nervosas sensoriais da medula 
espinal são selecionadas e cortadas com redução da espasticidade e melhoria da função motora. Nas 
crianças que não deambulam esta opção terapêutica facilita a assistência e evita contracturas 
 Os benefícios a longo prazo e o risco da cirurgia devem ser ponderados para cada caso 
 
